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ÖZET

Tuberoskleroz tanýsý olan 15 yaþýndaki bayan hastanýn
sað gözünde iriste hipopigmente lezyonlar ve bilateral-
multifokal retinal astrositik hamartomlar saptandý. Bu
çalýþmada, multisistem organ tutulumu olan hastanýn göz
bulgularý tanýmlandý, tuberosklerozda taný kriterleri ve
hasta takibinin önemi tartýþýldý.

Anahtar Kelimeler:  Tuberoskleroz, Retinal Astrositik
Hamartoma. 

SUMMARY

Bilateral-multifocal retinal astrocytic hamartomas
together with hypopigmented iris lesions in the right eye
were seen in a 15-years-old female with tuberous sclerosis.
In this study, the ophthalmologic features of a patient with
tuberous sclerosis who had multisystem organ involvement
are presented, diagnostic criteria and importance of follow
up examination are discussed.
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GÝRÝÞ

Tuberoskleroz (TS), santral sinir sistemi, deri,
visseral organlar ve gözde bulgularý olan hamartamatöz
tümörler ile karakterize multisistem bir sendromdur. TS'
un prevalansý 1/10000' dir ve 1/3' ü otozomal dominant
geçiþli (ailesel), 2/3' ü ise sporadiktir. TS ilk kez 1880' de
Bourneville tarafýndan tanýmlanmýþ, 1908' de Vogt
epilepsi, mental gerilik ve deride adenoma
sebaseumdan oluþan taný triadýný ileri sürmüþtür. Van
der Hoewe 1920 yýlýnda retina tutulumunu
tanýmlamýþtýr1-3.

TS tanýsý için 1990 yýlýnda klinik kriterler üzerinde
görüþ birliðine varýlmýþtýr. Önerilen klinik sýnýflama;
kesin, olasý ve þüpheli TS' dur. Klinik bulgular hastalýða
özgül olmalarýna göre birincil, ikincil ve üçüncül olarak
ayrýlmýþtýr. Birincil bulgular taný koydurucudur ve
adenoma sebaseum, ungual fibromlar, histolojik olarak
gösterilmiþ kortikal tüber(ler), subependimal nodül(ler)
veya dev hücreli astrositom, radyolojik olarak
gösterilmiþ ventrikül içine doðru uzanan multiple
kalsifiye subependimal nodüller ve multiple retinal
astrositomlardýr1. Santral sinir sistemi, deri ve göz
dýþýnda visseral organlar (böbrek, karaciðer, akciðer,
kalp, tiroid, pankreas ve testis) ve iskelet sisteminde de
TS' a ait bulgular tanýmlanmýþtýr1-3.

TS' un göz bulgularý fundusa ait olmayan ve fundus
lezyonlarý olarak ayrýlabilir. Fundusa ait olmayan
bulgular, göz kapaklarýnda anjiofibromlar, poliosis, iris-
lens-koroid kolobomu, iriste fokal hipopigmente lezyon
ve iridosilier hamartomlardýr1,4. Fundus lezyonlarý retina
ve optik sinirin astrositik hamartomlarý ve retinada
depigmente lezyonlardýr. Retinanýn astrositik
hamartomlarý multifokal veya bilateraldir, soliter
lezyonlar olabilir ancak tanýsal deðeri düþüktür. Retinal
hamartomlarýn morfolojik olarak iki tipi vardýr; geniþ,
kabarýk, beyaz ( kalsifiye ), dut görünümünde nodüler
olanlar ve düz, translusen (nonkalsifiye), yumuþak
görünümlü lezyonlar. Her iki tip lezyonun beraber
görülmesi de mümkündür; intermediate tip1-3.

Bu çalýþmada TS' lu bir hastanýn göz bulgularý
tanýmlanarak, diðer sistem bulgularý ile beraber taný
kriterleri ve takibin önemi tartýþýlacaktýr.

OLGU  SUNUMU

Yaklaþýk 3 yýldýr epilepsi nöbetleri nedeniyle
Nöroloji A.D.' da takip edilen ve Karbamezapin
(2x400mg) kullanan 15 yaþýndaki bayan hastanýn
bilgisayarlý beyin tomografisinde posterior fossada sað
beyincikte iki adet tüber, sol oksipital lobda kalsifiye
tüber ve subependimal yerleþimli kalsifiye hamartomlar
izlendi (Resim 1). Hastanýn dermatolojik incelemesinde,
yüzde çok sayýda en büyüðü 0,5cm çapýnda
anjiofibromlar (adenoma sebaseum), alýnda 3x5cm
büyüklüðünde plak, sýrtta ve sað bacakta boyutlarý
0,5cm ila 4cm arasýnda deðiþen hipopigmente maküller
(ash-leaf bulgusu), lumbosakral yerleþimli 0,5cm-3cm
çapýnda deriden kabarýk plaklar (Shagreen yamasý), sað
skapula üzerinde çok sayýda fibromlar ve sað ayak
dördüncü parmakta 0,1cm çapýnda periungual fibrom
saptandý (Resim 2).

TS' un göz bulgularý için konsültasyonu istenen
hastanýn yapýlan göz muayenesinde her iki göz görmesi
tashih ile tam, göz tansiyonlarý 15 mmHg' idi. Ön
segment muayenesinde sað iriste fokal ve sektöryel
hipopigmente lezyonlar izlendi (Resim 3). Retina
muayenesinde; saðda üst temporal ark üzerinde ve alt
temporal ark temporalinde kalsifikasyon göstermeyen,
translusen, retina dýþ katlarýna ait, kabarýk olmayan iki
adet hamartom ve solda alt temporal ark temporalinde
sað gözdekine benzer görünümde bir adet hamartom
ile optik diskin hemen üzerinde, yaklaþýk bir disk
çapýnda, retinadan kabarýk, kalsifiye, dut görünümünde
hamartom ve hemen yanýndaki damarda kýlýflanma
saptandý. Sol optik diskin altýnda, yaklaþýk üç disk çapý
uzaklýkta, küçük, kalsifiye hamartom izlendi. Hastanýn
renkli fundus fotografileri alýndý ancak enjeksiyon
sýrasýnda epilepsi nöbeti geçirdiði için retinal anjiografisi
yapýlamadý (Resim 4).

Resim  1: a: Sað beyincikte iki adet tüber, b: Sol oksipital lobda kalsifiye tüber, c: subependimal yerleþimli kalsifiye hamartomlar.
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Yapýlan sistemik incelemede, ekokardiyografide ve
abdominal ultrasonografide baþka bulgu saptanmadý.

TARTIÞMA

TS sýnýflandýrma kriterlerine göre (Tablo 1)1, sunulan
olguda 4 adet birincil (adenoma sebaseum, ungual
fibrom, multiple kalsifiye subependimal nodüller ve
multiple retinal astrositomlar), 3 adet ikincil (serebral
tüberler, shagreen yamasý, alýn plaðý) ve 1 adet üçüncül
(hipomelanotik maküller) klinik bulgusu olan hastamýz
"Kesin TS" olarak sýnýflandýrýlabilir.

TS' da fundus lezyonlarý %53 görülürken olgularýn
yarýsýnda tutulum bilateraldir. Retinanýn hemen bütün
astrositik hamartomlarý endofitiktir, ancak bir adet
ekzofitik olgu bildirilmiþtir. Endofitik tümörler retinanýn
sinir lifi tabakasýna ait hamartomlar olup ekzofitik
tümörler subretinal boþluðun tümörleridir. Bu tümörler
iyi huyludur ve neoplastik deðildir. Ancak çok az veya
yavaþ büyüme gösterebilirler, kalsifiye olabilirler ve
kalsifikasyonun geliþmesiyle ilerleyici büyüme olabilir1,3.
Böbrek ve beyinde gerçek neoplazmlarýn geliþebileceði5,
retinal hamartomlarda seyrek olarak malign deðiþim
olabileceði bilinmektedir2. Son yýllarda agresif büyüme
gösteren dev hücreli retinal astrositik hamartom6 ve
retinal astrositik hamartomlarda spontan gerileme7 olan
iki ayrý olgu bildirilmiþtir. TS hastalarýnýn görmesi bizim
hastamýzda da olduðu gibi sýklýkla normaldir, ancak
vitreus hemorajisi, retinal vasküler anomaliler
(talenjiektazi, neovaskülarizasyon ve eksudasyon),
vitreusa tohumlanma, kafa içi basýnç artýþýna baðlý
papilödem, eksudatif retina dekolmaný ve neovasküler
glokom gibi komplikasyonlara baðlý olarak görme kaybý
olabilir1,3. Göz lezyonlarýndaki deðiþiklerin ve
komplikasyonlarýn belirlenmesi amacýyla hastalarýn
düzenli aralýklarla takip edilmesi gereklidir. Muayeneler
sýrasýnda, özellikle iris anormalliði olan hastalarda, iris
ve silier cisim hamartomlarýnýn da varlýðý araþtýrýlmalýdýr.
Hastamýzýn yaklaþýk bir yýllýk takibinde göz bulgularýnda
deðiþiklik izlenmemiþtir.

Resim  2: A; Adenoma sebaseum, B; Alýnda plak, C; Hipopigmente
maküller (ash-leaf bulgusu), D; Plaklar (Shagreen yamasý), E;
Fibromlar, F; Periungual fibrom.

Resim  3: Ýriste fokal ve sektöryel hipopigmente lezyonlar.

Birincil bulgular

Ýkincil bulgular

Üçüncül bulgular

Adenoma sebaseum (Fasial anjiofibrom)

Ungual fibromlar

Kortikal tüber(ler) (Histolojik)

Subependimal nodül(ler) veya dev hücreli
astrositom (Histolojik)

Ventriküle uzanan multiple kalsifiye
subependimal nodüller (Radyolojik)

Multiple retinal astrositomlar

Birinci dereceden akrabada TS

Kardiyak rabdomiyom

Retinada hipopigmente yama

Serebral tüberler

Nonkalsifiye subependimal nodül

Shagreen yamasý

Alýn plaðý

Akciðerde lenfanjiomatosis

Böbrek anjiomiyolipomu

Böbrek kisti

Hipomelanotik maküller (ash-leaf
bulgusu)

Diðer organ hamartomlarý

Ýnfantil spazm

Tablo  1:  Tuberoskleroz' un taný kriterleri.
Kesin TS: Bir birincil ve iki ikincil bulgu, veya bir ikincil ve iki
üçüncül bulgu yeterli.
Olasý TS: Bir ikincil ve bir üçüncül, veya üç üçüncül bulgu yeterli.
Þüpheli TS: Bir ikincil, veya iki ikincil bulgu yeterli.



206 Tuberosklerozlu Bir  Olguda Göz Bulgularý  ve Taný Kriterleri

TS hastalarýnýn beklenen yaþam süreleri normal
bireylere göre daha kýsadýr. En sýk ölüm sebebi böbrek
yetmezliði, santral sinir sistemine ait problemler
(obstrüktif hidrosefali, büyüyen astrositomlar gibi),
kardiak ileti defekti, kalp ve akciðer yetmezliði, epilepsi
olan hastalarda status epilepsisi ile pnömonidir. Böbrek
kistleri ve tümörlerinin, büyüyen beyin astrositomlarýnýn
ve kalp rabdomiyomunun cerrahi tedavisi, epilepsinin
medikal tedavisi mümkündür2.

TS' da göz bulgularý tanýda önemlidir. Ancak göz
lezyonlarýndaki deðiþikliklerin ve komplikasyonlarýn
belirlenebilmesi, multisistem tutulumu nedeniyle,
sistemik komplikasyonlarýn saptanmasý ve genetik
danýþmanlýk açýsýndan hastalarýn ilgili bölümler ile
birlikte takip edilmesi gereklidir. Görmeyi azaltan
komplikasyonlarýn tedavisi ve hayati önemi olan sistemik
komplikasyonlarýn önlenmesi ile hastalarýn yaþam
kalitesini ve süresini artýrmak mümkündür.
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Resim  4: Kalýn ok; Nonkalsifiye retinal astrositik hamartom, Ýnce ok; Kalsifiye retinal astrositik hamartom, Ok baþý; Vasküler kýlýflanma.


